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e A Lille, la prise en

charge de lamylose a
transthyrétine  (hATTR)
repose sur une organi-
sation unique, fondée sur
une coordination fluide
entre cardiologues, neu-
rologues, internistes,
ophtalmologistes et gé-
néticiens.' Ce fonctionne-
ment transversal, au sein
d'un CHU labellisé dans
trois filieres nationales
(Cardiogen, Filnemus et
FAI’R), permet d'aborder
la complexité des formes
mixtes - cardiaques, neu-
rologiques ou combinées
- avec une grande réacti-
vité diagnostique et theé-
rapeutique.

Un des piliers de cette

dynamique locale re-
side dans les RCP Amy-
lose, systematique-
ment déclenchées des
l'identification de dépbts
amyloides par l'anatomo-
pathologiste. Ce mode de
fonctionnement favorise
une discussion interdis-
ciplinaire approfondie
et participe a une vision
partagée des difféerentes
formes d'amylose. Il s'est
IMmposé comme un Veri-
table levier de montée en
compétences pour l'en-
semble des spécialistes
impliqueés.

L'émergence de traite-
ments innovants a trans-
formé la trajectoire de la
maladie, entrainant une

EDITO

LILLE : un modele de coordination pour 'amylose hATTR

Dr Céline TARD
Neurologue, CHU de Lille
Hopital Pierre Swynghedauw

augmentation nette des
diagnostics, notamment
pour les formes dites «
sauvages », désormais
mieux repérees par les
cardiologues libéraux. La
filiere s'est adaptée pour
intégrer  systématique-
ment 'analyse genétique
et le phénotypage neuro-
logique, y compris chez
des patients tres ages. A
travers ces démarches,
c'est aussi tout un volet
de conseil génétique et
de diagnostic présympto-
matique familial qui s'est
renforce.

Le partage d'expérience
autour des thérapies ci-
blées - silenceurs de
genes, oligonucléotides

antisens - a renforce les
collaborations entre dis-
ciplines, initialement au-
tour des indications neu-
rologiques, puis étendues
aux formes cardiagues.
Cette transversalité a
permis une diffusion ra-
pide des bonnes pra-
tiques.

Des défis subsistent
néanmoins. L'atteinte
ophtalmologique, fre-
guente mais encore peu
explorée, comme les at-
teintes du systeme ner-
veux central, mobilisent
les equipes dans une lo-
gique de prise en charge
toujours plus complete. A
plus long terme, l'enjeu
sera de dépasser la sta-

bilisation de la maladie
pour viser [‘élimination
des deépbts amyloides
déja constitues.

A Lille comme ailleurs,
'amylose hATTR illustre
'évolution rapide des
maladies rares : en une
décennie, les progres dia-
gnostiques et thérapeu-
tiqgues ont profondément
modifieé les perspectives
des patients. C'est ce
message de coopération,
d'innovation et d'espoir
que le CHU de Lille par-
tage dans cette édition
d'Horizon.
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AMYLOSE hATTR:
Penser au diagnostic, des les premiers

signes

Au CHU de Lille, le Dr Louis Terriou intervient a un moment clé du parcours diagnos-
tique de 'amylose hATTR. Interniste et hématologue, il recoit les patients orientés
par les spécialistes de différents organes pour affiner les diagnostics. Il revient ici
sur les signes d'alerte, l'algorithme de diagnostic et 'importance de la coordination
régionale dans cette pathologie complexe.

Comment s’établit au-
jourd’hui le diagnostic cli-
nique de l'lamylose hATTR ?
Dr Terriou : Deux grandes
portes d'entrée se des-
sinent : la voie cardiolo-
gigue et la voie neurolo-
gique. Les patients arrivent
souvent adressés par les
cardiologues, notamment
lorsqu'il existe une suspi-
cion d'amylose cardiaque
et une composante mono-
clonale, ce qui souleve la
question d'une amylose
AL. Mon réle est alors d'af-
finer le diagnostic, souvent
par des biopsies (graisse
sous-ombilicale ou glandes
salivaires accessoires),
pour confirmer qu'il s'agit
bien d'une amylose hATTR.

Les formes a expression
neurologique sont, elles,
plutdt prises en charge par
l'équipe dédiée a ces symp-
témes.

Quels sont les signes qui
doivent alerter les cardio-
logues ?

Dr Terriou : Il existe des
signaux simples mais es-
sentiels : un antécédent
de canal carpien bilatéral,
des signes de neuropathie
périphérigue, une fatigue
persistante, une perte de
poids... Toute manifesta-
tion extracardiaque, méme
discrete, doit faire penser
a une possible amylose. Le
diagnostic repose souvent
sur l'accumulation de ces
petits signes.?

Pour plus d’informations

sur U’Amylose hATTR

Comment se déroule l'al-
gorithme diagnostique
dans les cas typiques ?

Dr Terriou : La premiere
étape est un bilan biolo-
gique pour exclure une
forme AL : électrophorese
des protéines, dosage des
chaines légeres libres, im-
munofixation. Si ce bilan
est normal, on peut pas-
ser a une scintigraphie os-
seuse. Si elle est positive,
le diagnostic d'amylose
hATTR peut étre posé sans
confirmation histologique.
Les biopsies ne sont indi-
guées que si un composant
monoclonal est détecté et
gu’'un doute persiste.?
Quelles sont les erreurs
les plus fréquentes ?

Dr Terriou : La principale
difficulte, c'est d'y penser.
Les tableaux cliniques sont
parfois aspecifiques. Le
vrai défi, ce n'est pas tant

INTERVIEW /Du médecin
interniste et hematologue

de differencier les formes,
mais de poser rapidement
'hypothese diagnostique,
méme quand les symp-
tdbmes sont discrets ou peu
évocateurs.®

Des évolutions technolo-
giques sont-elles en cours
de développement ?

Dr Terriou: Oui, notamment
en meédecine nucléaire. De
nouveaux traceurs sont en
cours de développement
pour améliorer encore la
précision du diagnostic
d'amylose cardiaque. Ces
avancées pourraient trans-
former notre approche
dans les prochaines an-
nees.

Quel est votre réle dans le
parcours de soins une fois
le diagnostic posé ?

Dr Terriou : Je joue un role
de vérification et d'orien-
tation. Je m'assure de
la solidité du diagnostic,
complete si besoin les ex-
plorations, puis le patient
retourne vers son cardio-
logue référent pour la mise
en place du traitement. On

réalise également un test
genétique pour distinguer
les formes mutées des
formes sauvages. En ré-
sume, je fais le lien entre
suspicion clinigue, confir-
mation diagnostique et
orientation thérapeutique.
Quels sont les points forts
de l'organisation lilloise ?
Dr Terriou : La RCP régio-
nale que nous organisons
tous les trois mois est un
atout majeur. On y ras-
semble cardiologues, neu-
rologues, néphrologues,
ophtalmologistes, spé-
cialistes de médecine nu-
cléaire, anatomopatholo-
gistes... Ces échanges sont
d'une richesse incroyable.
Ils permettent de revoir les
cas complexes et de pro-
gresser collectivement.
Souhaitez-vous mettre en
avant un autre aspect ?
Dr Terriou : Oui, l'implica-
tion des praticiens libéraux.
Dans le Nord-Pas-de-Ca-
lais, les liens avec les car-
diologues privés sont tres
fluides. Cette collaboration
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Dr Louis Terriou
Médecin interniste
et hématologue,

Le plus difficile, ce n"est
pas de différencier les
formes d’amylose, c’est
d’y penser

au-dela de 'hopital est es-
sentielle pour structurer
une filiere cohérente et
réactive. L'amylose hATTR
est une pathologie trans-
versale : elle exige une ré-
ponse coordonnée sur tout
le territoire.

CHU de Lille
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DIAGNOSTIC DE LAMYLOSE hATTR :
[ expertise anatomo-pathologique

en appuli

Longtemps indispensable a la confirmation diagnostique, |'anatomopathologie oc-
cupe aujourd’hui une place plus ciblée dans le parcours de 'amylose a transthyreé-
tine (hATTR). Le Dr Jean-Baptiste Gibier revient sur cette évolution, la complexité
du typage, la complémentarité avec les cliniciens et les espoirs portés par la spec-
trométrie de masse et Uintelligence artificielle.

A quel moment interve-
nez-vous dans le parcours
diagnostique de l'amylose
hATTR ?

Dr Gibier : Le role de 'ana-
tomopathologie a profondé-
ment changeé. Alors gu’'un
prélevement était autrefois
indispensable pour poser le
diagnostic, ce n'est plus tou-
jours le cas pour l'amylose
hATTR. Si les arguments
clinigues et d'imagerie sont
suffisamment convergents,
un traitement peut étre
debuté sans confirmation
histologique. Nous interve-

nons désormais dans les
situations de doute, notam-
ment lorsqu'il faut trancher
entre une amylose hATTR
et une amylose AL, comme
chez les patients agés avec
une gammapathie mono-
clonale. Le typage est alors
essentiel.

Quelles sont les difficultés
spécifiques de ce typage ?
Dr Gibier : La technique
d'analyse depend du type
de prélevement. Sur du tis-
su congelé, le typage est
plus souvent contributif.
Mais la majorité des échan-
tillons que nous recevons
sont en paraffine, ce qui
peut biaiser les résultats,
notamment en immunohis-
tochimie, a cause de la pré-
sence de sérum résiduel.
Cest la qgu'intervient la
spectromeétrie de masse,
une technologie non ci-
blée qui permet d'identifier

la protéine prédominante
dans les depéts, sans re-
cours aux anticorps. Elle a
transformé notre capaci-
té de typage dans les cas
complexes ou ambigus et
aussi pour détecter les
sous types d'amylose les
plus rares.*

Cette spectrométrie est-
elle accessible a tous les
laboratoires ?

Dr Gibier : Non, elle reste
centralisée. En France, seul
le centre de Toulouse (Dr
Magali Colombat) propose
actuellement cette analyse
en routine cliniqgue. C'est
une ressource precieuse
mais fragile, que nous de-
vons préserver. A nous, pa-
thologistes, de sélectionner
rigoureusement les cas et
d'améliorer la qualité de
nos analyses pour ne pas
saturer la filiere.

D’autres innovations tech-

INTERVIEW/

De ['anatomocyto-pathologiste

niques sont-elles en cours
de développement ?

Dr Gibier : La numérisation
des lames est un tournant
majeur. Elle permet larelec-
ture a distance, la standar-
disation, et ouvre la voie a
l'intelligence artificielle. On
peut esperer que des algo-
rithmes entrainés détectent
plus précocement certains
dépbts, notamment dans
des tissus souvent négligés
comme ceux du canal car-
pien. Cela pourrait accroitre
la sensibilité du dépistage,
surtout dans les centres ne
réalisant pas de coloration
spécifique.’

Quelle est l'importance de
la communication avec les
cliniciens ?

Dr Gibier : Elle est fonda-
mentale. Le pathologiste
ne voit pas le patient. Il a
besoin d'une information
claire sur le contexte cli-
nigue et le type d'amylose
suspecté. Dans 'amylose
hATTR, les dépbts peuvent
étre tres focaux. Si la sus-
picion est bien précisée,
je poursuis les coupes en
profondeur, méme apres
un premier resultat négatif.

C'est une logique tres dif-
ferente de l'amylose AL ou
les dépbts sont habituelle-
ment plus diffus.

Quel réle jouent les RCP
dans ce dispositif ?

Dr Gibier : Elles sont pre-
cieuses. Tous les trois mois,
nous réunissons les clini-
ciens de la région pour re-
voir ensemble les cas dia-
gnostigués. Cela permet
d'expliquer nos resultats,
de discuter des choix thé-
rapeutiques, de confronter
nos pratiques. C'est aus-
si un espace d'apprentis-
sage mutuel. Montrer les
images, discuter du choix
du site de biopsie, affiner
les stratégies selon le profil
du patient : cela contribue
a renforcer la rigueur et la
pertinence de notre action.
Un dernier message ?

Dr Gibier : Le diagnostic
d'amylose peut sembler
simple, mais il reste exi-
geant. La coloration au
rouge Congo, par exemple,
est technique et sensible
aux conditions de préleve-
ment. Il faut rester humble.
'échange avec les clini-
clens, notamment via les
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Lorientation clinique
guide notre regard : c’est
ce qui nous permet d’aller

chercher Uinformation la
ou elle se cache

RCP, est ['un des meilleurs
moyens de progresser col-
lectivement. L'essor de UlA,
le développement de la
spectrométrie et l'élargis-
sement des indications de-
vraient encore faire évoluer
notre discipline dans les
années a venir.
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AMYLOSE hATTR:
La cardiologie au premier plan
du diagnostic

Longtemps percue comme une pathologie rare, 'amylose 3 transthyrétine (ATTR)
est aujourd’hui bien identifiée comme une cause fréquente d’insuffisance cardiaque
chez les personnes ageées. Le Pr Nicolas Lamblin, cardiologue au CHU de Lille,
revient sur cette transformation silencieuse, portée par une évolution des outils
diagnostiques et une révolution thérapeutique.

Dans quels cas la cardiopathie
est-elle la porte d’'entrée du
diagnostic d’'amylose ATTR ?
Pr Lamblin : Tout dépend de la
forme. Dans UATTR non hére-
ditaire, liee au vieillissement,
la porte dentrée est quasi
exclusivement cardiologique.
Ce sont des patients ages,
qui vont présenter des symp-
tbmes cardiovasculaires, et/
OuU souvent gui sont suivis
pour insuffisance cardiaque,
retrécissement de la valve
aortigue, troubles du rythme
ou pose de pacemaker. Pour
les formes héréditaires, on
retrouve trois voies d'entrée
principales : les symptémes
cardiaques, les neuropathies
périphérigues, et le dépistage
familial.®

Quels signes doivent faire
suspecter une amylose car-
diaque ?

Pr Lamblin : La dyspnée est
souvent le symptdme initial,

mais cest l'association avec
d'autres signes qui doit aler-
ter. Des antécédents de canal
carpien (surtout si bilatéral),
une dysautonomie (hypoten-
sion orthostatique, troubles
digestifs), des prothéses arti-
culaires précoces, une neuro-
pathie périphérique...’ Le car-
diologue doit poser un regard
global, interroger au-dela du
cceur. Ces signes extracar-
diaques sont souvent la clé du
diagnostic.

Quels examens permettent de
confirmer ce diagnostic ?

Pr Lamblin : L'échocardiogra-
phie est 'examen initial incon-
tournable : elle peut révéler
une hypertrophie modérée
mais évocatrice a l'aide d'un
cortege d'autres signes plus
discrets. Si un doute subsiste,
U'IRM cardiaque peut affiner
'analyse. Mais cest la scin-
tigraphie osseuse qui consti-
tue aujourd’hui l'outil de réfe-

rence : une fixation cardiague
en l'absence de gammapathie
monoclonale permet de poser
le diagnostic d'amylose ATTR
sans recourir a une biopsie,
sauf dans les cas atypiques.®®
Pourquoi  parle-t-on d'un
changement de paradigme
dans la prise en charge ?

Pr Lamblin : Il y a dix ans,
aucun traitement spécifique
n'existait, a part la greffe hépa-
tique pour les ATTR hérédi-
taires. Aujourd’hui, plusieurs
options thérapeutiques per-
mettent de stabiliser la mala-
die, soit en empéchant les de-
pots de TTR, soit en réduisant
sa production par le foie. Pour
les patients, cela signifie un
net ralentissement de la pro-
gression, une qualité de vie
préservee et parfois une sta-
bilisation durable de l'atteinte
cardiaque.?®

Quelles sont les perspectives
thérapeutiques ?

INTERVIEW /Du cardiologue

Pr Lamblin : La voie orale
reste aujourd'hui la plus fré-
guemment utilisée en cardio-
logie, du fait de sa simplici-
té et de sa bonne tolérance.
Mais les « silenceurs »
genigues, administrés par in-
jection, offrent également des
resultats tres encourageants,
notamment dans les formes
mixtes. A U'horizon, des tech-
nigues de thérapie génique
comme CRISPR-Cas9 pour-
raient permettre d'agir direc-
tement sur le gene TTR. Ces
progres rapides modifient déja
radicalement le pronostic.

Et pour les formes non héré-
ditaires ?

Pr Lamblin : Cest la que ré-
side l'un des grands enjeux
actuels. Ces formes liées au
vieillissement sont beaucoup
plus fréquentes gu'on ne l'ima-
ginait. Grace a l'imagerie, nous
diagnostiquons  aujourd’hui
des patients qui seraient pas-
ses inapercus il y a quelques
années. Cette évolution ouvre
des perspectives nouvelles
pour la prévention de la dé-
compensation cardiague, mais
elle interroge aussi notre or-
ganisation de soins et notre
systeme de santé. Il faudra,
collectivement, réfléchir a une
juste articulation entre inno-
vation thérapeutique, qualité
de vie et soutenabilité du par-

cours de soins.

Le diagnostic est-il toujours
du ressort du cardiologue ?
Pr Lamblin : Non, et c'est pré-
cisement ce qui rend cette
pathologie intéressante. Les
neurologues nous envoient
des patients présentant des
neuropathies, pour lesquels
une atteinte cardiaque peut
orienter vers un diagnostic
d'amylose hATTR. Et inverse-
ment, nous sollicitons leur ex-
pertise lorsqu'un doute existe
sur une neuropathie associée.
Cest un vrai travail en mi-
roir entre disciplines. A Lille,
chaque patient bénéficie d'une
évaluation croisée  cceur/
nerfs.

Quel est le réle des réunions
pluridisciplinaires dans ce
contexte ?

Pr Lamblin : Elles sont fon-
damentales. La RCP Amylose
du CHU de Lille existe depuis
20 ans. A lorigine dédiée aux
formes AL, elle s'est adaptee
a l'évolution des formes ATTR.
Elle réunit cardiologues,
neurologues, internistes, né-
phrologues, hématologues,
anatomopathologistes... C'est
dans ce type de cadre qu'on
progresse ensemble, face a
des cas complexes, et qu'on
garantit une prise en charge
harmonisee.
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Le diagnostic des formes
héréditaires progresse,
mais ce sont les formes

non héréditaires, liées
a l'age, qui interrogent
désormais notre systéme
de santé

Un dernier message ?

Pr Lamblin : Oui ; tout re-
pose sur le diagnostic pre-
coce. Dans une pathologie ou
l'on ne revient pas en arriere,
pour linstant en tout cas, il
faut pouvoir intervenir avant
que les dégats ne soient trop
importants. Cette maladie il-
lustre a quel point linterdis-
ciplinarité, les centres experts
et la vigilance clinique peuvent
transformer le parcours des
patients. Ce qui était une ma-
ladie rare il y a dix ans est au-
jourd’hui une priorité de santé
publique.

CHU de Lille




NEUROPATHIES A PETITES FIBRES :
Penser a l'amylose, poser le bon bilan

Souvent aspécifiques, les neuropathies a petites fibres représentent une porte d’en-
trée clinique discréte mais stratégique dans l'amylose a transthyrétine (hATTR),
notamment dans ses formes héréditaires. Le Pr Arnaud Delval, neurologue au CHU
de Lille, revient sur les signes d’alerte, les outils diagnostiques disponibles et la
nécessité d’'une approche coordonnée et compléte.

Pourquoi ces neuropathies
posent-elles un défi dia-
gnostique ?

Pr Delval : Elles restent en-
core mal connues, méme en
milieu médical. La meilleure
connaissance des traite-
ments a permis une sensibi-
lisation accrue des profes-
sionnels, mais le diagnostic
reste complexe, notamment
en l'absence de signes car-
diaques. La dysautonomie,
si elle est au premier plan,
devrait davantage alerter.
Hypotension orthostatique,
troubles digestifs, sudation
anormale ou alternances
extrémes sont autant de
signaux aspécifiqgues qu'il
faut savoir relier, surtout
en présence d'un contexte
héreditaire.

Quels sont les premiers
signes neurologiques a
surveiller ?

Pr Delval : Au-dela de la

dysautonomie, il faut étre
attentif aux paresthésies,
au canal carpien, a toute
douleur neuropathique
inexpliguée. Le diagnostic
peut étre évoqué plus pre-
cocement si l'on a en téte
Uhistoire  familiale.  Une
neuropathie  douloureuse
avec atteinte autonome doit
amener a envisager la piste
amyloide et a déclencher
un bilan génétigue ou une
analyse anatomopatholo-
gique.

Quels examens permettent
d’orienter le diagnostic ?
Pr Delval : On distingue
deux niveaux. En premiere
ligne : lélectroneuromyo-
gramme (EMG) pour les
grosses fibres, la recherche
d'hypotension orthosta-
tigue et la réponse cutanée
sympathique. L'EMG devient
positif a un stade avanceé et
ne détecte pas les petites

fibres. La réponse cutanée
est facile a réaliser mais
peu sensible et difficile a in-
terpréter.

En deuxieme ligne : des
examens plus spécifiques
permettent d'explorer les
petites fibres. Le SUDOS-
CAN mesure la conduc-
tance électrochimique de
la peau via la réponse su-
dorale (fibres C), avec une
meilleure sensibilité. En-
fin, la variabilité du rythme
cardiaque (intervalle RR) &
'effort respiratoire est un
autre outil simple mais ré-
vélateur d'une dysautono-
mie.

Et pour les centres dispo-
sant de moyens plus spé-
cialisés ?

Pr Delval : Nous utilisons
les potentiels évoqués la-
ser, qui testent les fibres A
delta sensibles a la chaleur
et a la douleur. Cet examen

est objectif, sensible et spé-
cifigue, bien plus fiable que
les tests subjectifs de type
QST (guantitative senso-
ry testing), souvent longs
et moins reproductibles.
Le laser offre une vraie al-
ternative, surtout lorsqu'il
est difficile d'interpréter
les autres examens. Nous
l'utilisons en pratique pour
explorer la douleur de ma-
niere standardisée, avec un
bon rendement diagnos-
tigue. Enfin, la biopsie cu-
tanée permet la recherche
de dépdts amyloides. C'est
un examen fondamental
lorsgu’un doute persiste ou
pour affiner le diagnostic.
Comment se coordonne
votre action avec les autres
spécialités ?

Pr Delval : Nous recevons
des patients adressés
par des neurologues, des
centres de la douleur, par-
fois pour des tableaux aty-
pigues ou des suspicions de
fiboromyalgie. A Lille, nous
organisons une hospitalisa-
tion courte pour regrouper
les examens sur une de-
mi-journée. Cela comprend
'EMG (si nécessaire), la

INTERVIEW/

Du neurologue

réponse cutanée sympa-
thique, le SUDOSCAN, les
potentiels évoqués somes-
thésiques, la recherche
d’hypotension orthosta-
tique, le test RR et le laser.
Les biopsies sont ensuite
envoyees aux anatomopa-
thologistes.

Ces examens sont-ils tous
nécessaires ?

Pr Delval : Oui, car ils ne
sont pas redondants. Cha-
cun explore une catégorie
de fibres ou une fonction
différente. Le SUDOSCAN
cible les fibres C sudorales,
le laser les fibres A delta
thermiques. Un test peut
étre positif guand un autre
ne l'est pas, selon la fibre
atteinte. C'est cette com-
plémentarité qui nous per-
met de poser un diagnos-
tic méme en l'absence de
signes cliniques flagrants.
Un dernier message ?

Pr Delval : La filiere neuro-
logique est bien structurée
aujourd’hui pour accueil-
lir ces patients. Mais tout
repose sur une vigilance
clinigue et sur la capaci-
té a penser a l'amylose, y
compris face a des tableaux
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Pr Arnaud Delval

Neurologue,
CHU de Lille

Ces examens ne sont pas
redondants : chaque test
explore une fibre, une
fonction, un angle diffé-

rent. Pour ne pas passer
a coté de 'amylose,
il faut tout regarder

discrets. Plus le diagnostic
est précoce, plus la prise
en charge sera efficace. Et
pour cela, chague examen
compte.
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UN PARCOURS COORDONNE
au service des patients hATTR

Au CHU de Lille, la prise en charge des patients atteints d’'amylose hATTR repose
sur une organisation a la fois rigoureuse, humaine et évolutive. Portée par un bi-
noéme médecin-infirmiére de coordination, elle mobilise une pluralité d’acteurs se-
lon le stade de la maladie et le type d’atteinte. Rencontre avec le Dr Céline Tard et
Mme Fanny Ceccone, au coeur de ce dispositif transversal.

Quelles sont les spécificités
du parcours de soins pour les
patients atteints d'amylose
hATTR ?

Mme Ceccone : L'amylose
hATTR est une pathologie mul-
tisystémique. Cela implique
un suivi multidisciplinaire :
neurologues,  cardiologues,
gériatres, prestataires de san-
té, centres de rééducation..’?
L'hopital de jour de neurologie
constitue le point d'ancrage de
ce suivi au CHU de Lille.

Dr Tard : La stratégie dépend

Mme Fanny
Ceccone
Infirmiere de

coordination,
CHU de Lille

Etre infirmiére de
coordination, c’est aussi
savoir écouter, réorien-

ter, rassurer, et parfois
faire le lien la ou le par-
cours s’emmeéle

aussi du stade de la maladie.
Chez les patients présymp-
tomatiques, issus d'un depis-
tage familial, le suivi est allé-
gé, souvent décentralisé, avec
une implication plus modeste
de la coordination infirmiere.
En revanche, des ('apparition
des symptbmes, la coordina-
tion se renforce autour du sui-
vi clinique, du traitement et de
la surveillance.

Comment s’organise concre-
tement cette coordination ?
Mme Ceccone : Je suis sou-
vent le point de contact princi-
pal des patients. Je centralise
les demandes liees a leur prise
en charge et aux traitements,
et je réoriente vers les bons
interlocuteurs : médecins trai-
tants, officines, prestataires,
services hospitaliers...tout en
m'efforcant de les rendre ac-
teurs de leur suivi.

Dr Tard : Cette coordination

est également interrégionale
. par exemple, pour les biop-
sies cutanées a visée diagnos-
tique, nous collaborons avec
d'autres centres. Fanny in-
tervient aussi dans des situa-
tions complexes, notamment
lorsqu'un patient hospitalisé
en dehors de notre CHU est
en difficulté : elle fait le lien
entre les services pour éviter
une errance ou une perte de
chance.

Quelle place occupent les réu-
nions pluridisciplinaires dans
ce parcours ?

Dr Tard : Il existe des RCP
amylose, mais elles dépassent
le champ de la neurologie et
concernent aussi les formes
AL et AA. Pour les formes hAT-
TR, nous organisons au besoin
des discussions en local, par-
fois informelles, avec les kinés
ou cardiologues. Les vraies
RCP sont mobiliseées dans les

POINT DE VUE/De la neurologue

cas non consensuels, quand
les examens sont discordants
ou que 'évolution clinique in-
terroge. Et nous sollicitons la
RCP nationale Filnemus pour
les dossiers les plus délicats,
lorsque les déecisions sont dis-
cutées au niveau d'un college
d'experts.®

Comment gérez-vous la di-
mension psychologique dans
le suivi ?

Mme Ceccone : Le centre dis-
pose d'une psychologue, mais
son temps est mutualisé. Mon
role inclut une part impor-
tante d'écoute, d'orientation et
de relais.

Nous faisons appel, si néces-
saire, aux psychologues de
ville ou aux centres medi-
co-psychologigues.

Dr Tard: Certains patients sui-
ViS en génétique conservent
aussi un lien avec les psy-
chologues rencontrés lors du
diagnostic présymptomatique.
En cas de douleurs neuropa-
thiques difficiles a prendre en
charge, nous travaillons avec
les centres antidouleur, qui
disposent également de res-
sources psychologigues.

¥ POINT DE VUE/De linfirmiere de coordination

Un programme d'éducation
thérapeutique est-il proposé ?
Mme Ceccone : Oui, nous
avons un programme ETP
ouvert a toutes les maladies
neuromusculaires, avec trois
ateliers : mieux s'adapter aux
changements induits par la
maladie, intégrer lactivité
physique et le bien-étre dans
son quotidien, et mieux appre-
hender les aides techniques.
Nous envisageons de déve-
lopper des modules plus spé-
cifiques sur l'amylose.

Dr Tard : L'ETP a pour but
d'autonomiser les patients.
Ils doivent comprendre leur
suivi, les examens annuels a
realiser et le fonctionnement
des traitements. L'objectif est
qu'ils deviennent co-acteurs
de leur sante.

Quels sont les autres acteurs
impliqués dans ce parcours ?
Mme Ceccone : Les presta-
taires de santé jouent un réle
important, notamment pour
le relais des traitements a do-
micile, l'accompagnement a
('activité physique adaptée ou
le soutien psychologique. Les
centres de rééducation sont
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Dr Céline Tard

Neurologue,

Notre role, c’est aussi
d’accompagner les pa-
tients a devenir

autonomes dans leur
parcours de soins

également mobilisés pour des
sejours ponctuels, tres apprée-
ciés des patients.

Dr Tard : Et puis il y a tout le
travail avec les officines de
ville, en particulier lorsgu'il
s'agit de traitements co(teux
nécessitant une éducation
spécifigue. La coordination lo-
gistique est cruciale pour as-
surer la continuité des soins
dans les meilleures condi-
tions.

CHU de Lille
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POINTS CLES A RETENIR : ACTUALITES hATTR

- 4 & 5 décembre 2025 : Journées de la Société francaise Posture

1/ Une coordination interdisciplinaire exemplaire : . ) .
Equilibre Locomotion (SFPEL) a Bordeaux.

Le CHU de Lille s'appuie sur un modele organisationnel transversal

impliquant neurologues, cardiologues, internistes, anatomopathologistes et - 30 & 31 janvier 2026 : Journées de la Société francophone du nerf péri-
infirmiers de coordination. Les réunions de concertation pluridisciplinaires phérique (SFNP) au Beffroi de Montrouge a Paris.
(RCP) jouent un réle central dans ['analyse des cas complexes et la montée - 3 .au 5 juin 2026 : Congrés ENMG 3 Antibes.

en compétences des equipes.

2/ Une vigilance clinique accrue face aux formes discrétes :
L'amylose hATTR peut se manifester par des signes aspécifiques
(dysautonomie, canal carpien bilatéral, fatigue, neuropathies), souvent
méconnus. Le défi majeur reste de penser a cette hypothese diagnostique

suffisamment tot. ——
o . . . . Une revue congue par RARE a 'eécoute,
e 3/ Des outils diagnostiques innovants et complementaires : . _ Pour plus d’informations premier média d'influence 100 % maladies rares,
Du SUDOSCAN aux potentiels évoqueés laser, en passant par la scintigraphie x ypz RARE a l'écoute crée des formats engagés pour
osseuse ou la spectrométrie de masse, chague examen apporte un éclairage sur RARE a lecoute, fafc(')erfgefral'ge dicgnr';‘ggg L?Zfoa{fé?rfafoer soms,
o ] . . N . . L4 7 J s -, Vé "
specifique sur l'atteinte organigue, renforgant la fiabilite du diagnostic. societeé d'edition numerique initiativ%s des Cpentres experts.

4/ Une structuration rigoureuse du parcours de soins :
L'infirmiere de coordination joue un réle pivot, assurant le lien entre les
professionnels, le patient et les dispositifs d'aide. Un programme d'éducation

Les Revues Horizon sont réalisées en partenariat

Contact : Virginie DRUENNE, avec les filieres de santé maladies rares et les
ambassadrice de RARE a l'ecoute centres experts hospitaliers concernés.

, : ; : : -mail: virgini . Plus d'infos et versions digitales sur
thérapeutique renforce 'autonomie des patients. gl gl @reieslzuauis gern 9
Tél 0622 09 49 19 www.rarealecoute.com
5/ Des perspectives thérapeutiques en plein essor : .

Grace aux aux innovations en thérapie ciblée, le pronostic des patients

s'améliore nettement. L'avenir se dessine autour d'outils plus sensibles et ‘

d'une médecine de précision encore plus intégree. b | ae

o2, HORIZON
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